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Background: The geographical distribution of genes plays a key role in 
genetic epidemiology. The Chilean population has three major stem groups 
(Native American, European and African). Aim: To estimate the regional rate of 
American, European and African admixture of the Chilean population. Subjects 
and Methods: Forty single nucleotide polymorphisms (SNP´s) which exhibit 
substantially different frequencies between Amerindian populations (ancestry-
informative markers or AIM´s), were genotyped in a sample of 923 Chilean 
participants to estimate individual genetic ancestry. Results: The American, 
European and African individual average admixture estimates for the 15 Chilean 
Regions were relatively homogeneous and not statistically different. However, 
higher American components were found in northern and southern Chile and 
higher European components were found in central Chile. A negative correla-
tion between African admixture and latitude was observed. On the average, 
American and European genetic contributions were similar and significantly 
higher than the African contribution. Weighted mean American, European and 
African genetic contributions of 44.34% ± 3 9%, 51.85% ± 5.44% and 3.81% 
± 0 .45%, were estimated. Fifty two percent of subjects harbor African genes. 
Individuals with Aymara and Mapuche surnames have an American admixture 
of 58.64% and 68.33%, respectively. Conclusions: Half of the Chilean population 
harbors African genes. Participants with Aymara and Mapuche surnames had 
a higher American genetic contribution than the general Chilean population. 
These results confirm the usefulness of surnames as a first approximation to 
determine genetic ancestry.
(Rev Med Chile 2014; 142: 281-289)
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A la llegada de los conquistadores españoles durante el siglo XVI, el territorio perte-neciente actualmente a Chile había sido 
colonizado por numerosos grupos indígenas 
descendientes de los primeros americanos1. En 
la zona norte se asentaron en los valles, la sierra 
y el altiplano aymáras, atacameños y diaguitas2, 
mientras que el litoral centro norte era habitado 
por los changos que vivían principalmente de la 
pesca2. En la zona centro sur se ubicaron los picun-
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ches, mapuches y huilliches, pueblos agrícolas y 
ganaderos2. En la cordillera central y sur habitaban 
tribus nómades que vivían de la caza y recolección, 
destacando los chiquillanes, pehuenches, puelches, 
poyas y onas2. En el litoral higrófilo sur vivían los 
cuncos y chonos, y entre los archipiélagos al sur 
de la península de Brecknock y el canal Beagle, 
los yámanas3-5 que vivían preferentemente en sus 
canoas, desarrollando grandes habilidades para la 
pesca y navegación.
Posteriormente, entre los siglos XVI y XIX, 
durante La Colonia, aproximadamente 6.000 
esclavos procedentes de Africa sub-sahariana fue-
ron introducidos en Chile para su venta6. Resulta 
sorprendente leer que entre los años 1691 y 1695, 
en Santiago, 28,5% de la población era africana o 
descendiente de esclavos africanos7.
Como es sabido, en líneas generales, la distri-
bución geográfica de los genes tiene importancia 
para entender el origen y la microevolución de las 
poblaciones humanas, pero también para identifi-
car la participación de componentes genéticos en 
la distribución de patrones de morbilidad. Par-
tiendo de la base que la composición actual de la 
población chilena es mayoritariamente producto 
de la miscegenación de individuos procedentes 
de tres continentes, nos hemos fijado como ob-
jetivo de este trabajo estimara nivel regional, los 
índices de mezcla americana, europea y africana 
de la población de Chile. Si bien se han realizado 
investigaciones a partir de las últimas décadas 
del siglo XX8-13, éstas no cubren la totalidad del 
territorio nacional.
Materiales y Métodos
Chile, sin considerar el territorio antártico, se 
extiende en una superficie de aproximadamente 
756.000 km2 y está dividido en 15 Regiones inclu-
yendo la Región Metropolitana donde está ubi-
cada la capital Santiago. Tiene aproximadamente 
16.572.475 habitantes, según los resultados del 
Censo 201214. A partir de 2011, 923 voluntarios 
oriundos de las 15 Regiones de Chile, residentes 
temporal o permanentemente en Arica, con un 
promedio de edad de 28,05 ± 9,37 años y pertene-
cientes a los niveles socioeconómicos A y B (4%), 
CA y CB (60%) y D (36%)15 fueron invitados a 
participar en este estudio mediante charlas, folle-
tos y afiches. Se informó detalladamente a cada 
voluntario sobre los objetivos y procedimientos 
del estudio y se invitó a éste a firmar un consen-
timiento informado aprobado por el Comité de 
Ética/Bioética de la Universidad de Tarapacá. 
Posteriormente se solicitó información sobre su 
nombre completo, lugar de nacimiento, nivel 
educacional, ancestría e información médica y 
se obtuvo una muestra de 10 cc de sangre venosa 
de la cual se extrajo ADN genómico mediante el 
protocolo de extracción de Lahiri y Nurnberger16, 
éste es un método de  extracción por “saltingout”, 
que a partir de sangre completa consigue eliminar 
proteínas celulares mediante la deshidratación y 
precipitación con buffers y soluciones saturadas 
de cloruro de sodio.
La estimación de ancestría de los voluntarios 
se obtuvo a partir de 40 polimorfismos nucleo-
tídicos únicos (single nucleotide polymorphysm, 
SNP´s), seleccionados de la base de datos HapMap 
(http://hapmap.ncbi.nlm.nih.gov/downloads/
index.html.en) (Tabla 1). Se trata de variantes que 
presentan frecuencias muy diferentes en muestras 
de poblaciones del sur de Europa (principalmente 
españoles), Africa Occidental subsahariana (prin-
cipalmente yorubas) y nativos americanos (de 
todo el continente), es decir marcadores de iden-
tidad ancestral (AIM´s en inglés). En promedio, 
la diferencia en frecuencias de las variantes entre 
estas muestras poblacionales es alta (60%) lo que 
debería garantizar una buena discriminación. El 
porcentaje individual de componentes americano, 
europeo y africano fue estimado con el programa 
computacional ADMIXTURE, que usa técnicas de 
análisis multivariante, análisis de conglomerados 
con  los datos de ancestría y análisis de compo-
nentes principales para determinar la variación 
entre poblaciones17-18. Con respecto al número 
de marcadores utilizado, sin precisar un número 
determinado de AIM´s, el programa ADMIXTU-
RE recomienda usar un conjunto inversamente 
proporcional a las distancias genéticas (valores Fst) 
que existan entre los grupos ancestrales analizados. 
Como los valores de Fst entre americanos, euro-
peos y africanos son altos, un número moderado 
de AIM´s debería ser suficiente. De acuerdo a nues-
tra experiencia, con un incremento importante 
en el número de AIM´s, digamos de 40 a 100, se 
logra un mejoría marginal de la precisión que no 
compensa el aumento sustancial de gastos de ope-
ración que implica. Para lograr un aumento de la 
precisión de 30% habría que aumentar el número 
de AIM´s a 400, tornando inviable la investigación. 
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Tabla 1. Cuarenta polimorfismos nucleotídicos únicos (PNU´s) (single nucleotide polymorphysm, 
SNP´s), seleccionados de la base de datos Hap Map
 Frecuencia Diferencia de 
frecuencias
Media 
de las 
diferenciasCromo-
soma
Gen SNP Africa América Europa Af-Am Af-Eur Am-Eur
X rs11725412 0,2101 1 0,0602 0,7899 0,1499 0,9398 0,626533333
2 rs1834619 0 0,9745 0,03679 0,9745 0,03679 0,93771 0,649666667
10 rs734241 0,04438 0,9893 0,06522 0,94492 0,02084 0,92408 0,629946667
2 edar rs260690 0,642 0,9626 0,04545 0,3206 0,59655 0,91715 0,611433333
10 rs7919248 0,07988 0,988 0,07191 0,90812 0,00797 0,91609 0,610726667
6 rs12662498 0,01183 0,9804 0,07023 0,96857 0,0584 0,91017 0,645713333
3 ZnF659 rs10510511 0 0,9157 0,02341 0,9157 0,02341 0,89229 0,610466667
11 Fads2 rs174570 0,005917 0,9972 0,1107 0,991283 0,104783 0,8865 0,660855333
5 adaMts16 rs10037656 0,3373 0,9802 0,09866 0,6429 0,23864 0,88154 0,587693333
10 rs17130385 0,0355 0,9385 0,0602 0,903 0,0247 0,8783 0,602
3 rs10935320 0,1538 0,9791 0,1037 0,8253 0,0501 0,8754 0,5836
2 Hdac4 rs2176046 0,01479 0,9337 0,0602 0,91891 0,04541 0,8735 0,612606667
12 rs7134749 0,2101 0,8983 0,02676 0,6882 0,18334 0,87154 0,581026667
4 rs973787 0 0,8947 0,02843 0,8947 0,02843 0,86627 0,596466667
2 nPas2 rs356652 0 0,9331 0,06689 0,9331 0,06689 0,86621 0,622066667
14 rs1243370 0,2396 0,919 0,05518 0,6794 0,18442 0,86382 0,57588
2 edar rs260698 0,3905 0,0374 0,8997 0,3531 0,5092 0,8623 0,574866667
2 nPas2 rs3754675 0,02367 0,9372 0,07525 0,91353 0,05158 0,86195 0,60902
13 ngaMt2 rs4769128 0,1538 0,9879 0,1304 0,8341 0,0234 0,8575 0,571666667
13 XPo4 rs2585897 0,1598 0,9879 0,1321 0,8281 0,0277 0,8558 0,570533333
5 rs2042314 0,1391 0,9986 0,1455 0,8595 0,0064 0,8531 0,573
3 dag1 rs3870336 0,08876 0,9359 0,08528 0,84714 0,00348 0,85062 0,56708
5 gria1 rs4145160 0,09467 0,9118 0,06689 0,81713 0,02778 0,84491 0,563273333
5 adaMts16 rs871122 0,1775 0,9717 0,1304 0,7942 0,0471 0,8413 0,560866667
5 adaMts17 rs4701693 0,2827 0,9618 0,1221 0,6791 0,1606 0,8397 0,5598
20 rs6119879 0,6864 0 0,8395 0,6864 0,1531 0,8395 0,559666667
5 adaMts17 rs4702241 0,2036 0,9943 0,1594 0,7907 0,0442 0,8349 0,5566
12 rs2052386 0,07692 0,9257 0,09532 0,84878 0,0184 0,83038 0,565853333
5 rs1559163 0 0,8534 0,02341 0,8534 0,02341 0,82999 0,568933333
18 rs17086231 0,01775 0,9432 0,1171 0,92545 0,09935 0,8261 0,616966667
12 rs1849384 0,9734 0 0,08194 0,9734 0,89146 0,08194 0,648933333
19 arHgeF1 rs717225 0,8846 0 0,008361 0,8846 0,876239 0,008361 0,589733333
19 arHgeF2 rs12104228 0,8698 0 0,008361 0,8698 0,861439 0,008361 0,579866667
1 rs1544450 0,9467 0 0,08863 0,9467 0,85807 0,08863 0,631133333
7 cntnaP2 rs6464749 0,8929 0 0,05017 0,8929 0,84273 0,05017 0,595266667
15 rs2719921 0,8757 0 0,03344 0,8757 0,84226 0,03344 0,5838
8 Pag1 rs7018273 0,858 0 0,01672 0,858 0,84128 0,01672 0,572
9 docK8 rs12347078 0,8757 0 0,03547 0,8757 0,84023 0,03547 0,5838
17 rs1197062 0,8905 0 0,05705 0,8905 0,83345 0,05705 0,593666667
20  rs2426552 0,8343 0 0,008389 0,8343 0,825911 0,008389 0,5562
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Obviamente la estimación de ancestría siempre va 
a tener un error, lo importante es que el error sea 
aceptable para los propósitos científicos que uno 
persigue y ese creemos que es el caso. En efecto, 
si revisamos los primeros estimadores de mezcla 
americana de la población chilena calculados con 
base en el alelo O del sistema ABO, publicados por 
nuestro grupo en 1977, nos encontramos que estos 
no difieren significativamente de los informados 
en este trabajo (43% versus 44,34%)13. 
La genotipificación de las muestras fue reali-
zada por KBiosciences (Hoddesdon, Herts,UK; 
http://www.kbioscience.co.uk/), se utilizó Hu-
manOmniExpress- 12v1_Headchips de Illumina 
http://supportres.illumina.com/documents/
documentation/chemistry_ omniexpress24/
humanomniexpress_datasheets/datasheet_ docu-
mentation /human_omni_ express.pdf).
La significación estadística de las diferencias 
entre los estimadores regionales de ancestría se 
obtuvo a través de técnicas no paramétricas, en 
este caso la prueba de Kruskal-Wallis19, debido a 
que varios supuestos que deben realizarse para la 
utilización de métodos paramétricos, como por 
ejemplo la normalidad de la distribución de la 
cual se supone que se extrajeron las muestras, la 
igualdad de las varianzas, la independencia de las 
observaciones, entre otros, no se cumplen parcial 
o totalmente. En el caso de la comparación a nivel 
nacional de promedios de ancestría, solamente 
dos  de las tres columnas de promedios estimados 
cumplen el supuesto de independencia exigido por 
la prueba de Kruskal-Wallis, estando obviamente 
determinado el tercero por la suma de los dos 
primeros. En consecuencia, la comparación entre 
los componentes de ancestría se efectuó por pares 
realizando las tres comparaciones posibles, es decir 
componente europeo con americano, europeo con 
africano y americano con africano utilizando la 
prueba de Wilcoxon19. Por último, la significación 
estadística de la asociación entre latitud y prome-
dios de mezcla fue obtenida a través de la prueba 
de Spearman19.
Resultados
La distribución de los aportes genéticos de los 
grupos continentales que contribuyeron en dis-
tinta proporción a conformar la población chilena 
actual (Tabla 2 y Figura 1) indica que el aporte 
americano promedio (ponderado) general para 
Tabla 2. Índices de mezcla americana, europea y africana de la población mixta de Chile por regiones
Región n Promedio americano Promedio europeo Promedio africano
arica-Parinacota 180 51,12% ± 20,09% 44,79% ± 19,73% 4,09% ± 5,94%
tarapacá   26 53,13% ± 18,91% 41,17% ± 19,30% 5,7%   ± 6,50%
antofagasta   31 50,75% ± 16,91% 44,2%   ± 17,92% 5,04% ± 7,07%
atacama     6 51,15% ± 12,83% 46,98% ± 16,99% 1,87% ± 4,58%
coquimbo   16 52,09% ± 10,66% 44,93% ± 12,27% 2,98% ± 3,22%
valparaíso   53 42,10% ± 13,33% 53,64% ± 15,69% 4,26% ± 5,62%
región Metropolitana 224 40,55% ± 15,02% 54,91% ± 15,69% 4,53% ± 7,32%
o´Higgins   33 40,51% ± 13,26% 56,64% ± 13,77% 2,85% ± 3,88%
Maule   66 43,02% ± 11,71% 54,77% ± 13,16% 2,2%   ± 3,99%
Bío Bío 153 45,3%   ± 12,04% 51,09% ± 12,76% 3,61% ± 4,16%
araucanía   68 53,21% ± 18,19% 43,7%   ± 18,18% 3,09% ± 4,87%
los ríos   24 53,7%   ± 15,97% 43,78% ± 15,86% 2,51% ± 4,23%
los lagos   30 50,22% ± 12,96% 47,5%   ± 13,60% 2,28% ± 3,40%
aisén     6 55,55% ± 14,17% 44,2%   ± 13,81% 0,25% ± 0,61%
Magallanes     7 41,07% ± 22,89% 56,76% ± 22,92% 2,18% ± 2,87%
chile (promedio ponderado) 923 44,34% ±   3,96% 51,85% ±   5,44% 3,81% ± 0,45%
rev Med chile 2014; 142: 281-289
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Chile es de 44,34% ± 3,96%. Este promedio, como 
es de esperar, exhibe una tendencia a ser mayor 
en las regiones extremas de Chile donde habita 
un número mayor de individuos pertenecientes a 
pueblos originarios. El componente europeo, que 
en promedio estimamos en 51,85% ± 5,44% no es 
significativamente diferente del americano y apa-
rece como mayor en Chile Central, entre la Región 
de Valparaíso y la Región del Maule. El promedio 
de genes de origen africano (3,81% ± 0,45%), es 
significativamente menor que el americano y euro-
peo en todo Chile, exhibiendo una correlación ne-
gativa, estadísticamente significativa, con latitud. 
A pesar de los bajos promedios obtenidos, 51,89% 
(Tabla 3) de los sujetos muestreados es portador de 
genes de origen africano. Este hallazgo sugiere que 
si bien el número de chilenos que expresa rasgos 
morfoscópicos africanos es escaso, un patrimonio 
ancestral africano perdura en sus genes.
Resumiendo, el análisis estadístico (ver Mate-
riales y Métodos) ratifica una tendencia hacia la 
homogeneidad de la variación regional de los esti-
madores de ancestría. Al considerar las diferencias 
entre los aportes de mezcla americana, europea y 
africana, se comprueba que los aportes americano 
Figura 1. índices de mezcla americana, europea 
y africana de la población mixta de chile. nota: la 
intensidad en la que se presentan los 3 colores, re-
presenta el rango de valores de los porcentajes de 
mezcla americana, europea y africana por región.
Tabla 3. Presencia porcentual del componente 
africano en la muestra
Muestras n Porcentaje
sin componente africano 444 48,11%
con componente africano 479 51,89%
 923 100%
y europeo no difieren significativamente entre 
si, mientras que ambos considerados en forma 
separada difieren significativamente del aporte 
africano que presenta una disminución significa-
tiva de norte a sur. 
El aporte genético americano es de 68,33% ± 
16,79% y de 99, 68% ± 0,49% respectivamente en 
individuos con uno y dos apellidos aymará (Tabla 
4). Los individuos que tienen un apellido de ori-
gen mapuche, tienen en promedio un índice de 
mezcla americano de 58,64% ± 6,70% y europeo 
de 38,53% ± 7,90%. Quienes poseen dos apellidos 
de origen mapuche presentan en promedio un 
aporte americano de 78,45% ± 5,46% y europeo 
de 19,90% ± 5,71% (Tabla 5).
rev Med chile 2014; 142: 281-289
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Discusión
Es importante destacar aspectos metodológicos 
que otorgan a éste estudio ventajas sobre otros rea-
lizados previamente, incluyendo los nuestros. En 
primer lugar, describe la composición genética de 
la población  de Chile en una muestra de donantes 
voluntarios cuyo lugar de nacimiento tiene una 
ubicación geográfica ampliamente distribuida a lo 
largo del territorio nacional y no es originaria de 
un  Banco de Sangre20-23. Los donantes que acuden 
a estas instituciones generalmente lo hacen a re-
querimiento de parientes o amigos que necesitan 
sangre de grupos menos frecuentes de los sistemas 
ABO y Rh. Este factor puede introducir un sesgo 
al aumentar la frecuencia relativa de presentación 
de estos grupos y por extensión de genes ligados 
ubicados en el mismo cromosoma. Por otra parte, 
de acuerdo a la información que manejamos es la 
primera vez que en Chile se realiza un análisis de 
composición genética por regiones con base en 
40 PNU´s (SNP´s), ya que trabajos anteriores  han 
utilizado un número muy reducido de marcadores 
pertenecientes a sistemas de grupos sanguíneos, 
enzimas eritrocitarias, marcadores uniparentales 
como polimorfismos de ADN mitocondrial, entre 
otros y se han centrado en poblaciones origina-
rias12,24-25. El análisis de los principales aportes 
genéticos continentales, da para Chile un prome-
dio ponderado americano de 44,34% ± 3,96%, 
europeo de 51,85% ± 5,44% y africano de 3,81% 
± 0,45%. Si bien en promedio es mayor, el aporte 
europeo a nivel nacional no difiere significativa-
mente del componente americano.
Al tratar de comparar estas cifras con informa-
ción histórica nos encontramos con un conjunto 
de porcentajes confusos y en parte contradictorios, 
posiblemente como consecuencia de las diferentes 
y frecuentes inmigraciones y cambios de fronte-
ras que experimentó Chile durante su historia y 
del intento de ocultar los aportes americanos y 
africanos. No obstante esta situación, intentamos 
una reconstrucción de lo que podrían haber sido 
los porcentajes de contribución genética conti-
nental a la población chilena, que a principios del 
siglo XVII aparentemente contaba con 550.000 
individuos. Ochenta y cinco por ciento podría 
haber sido de origen americano, 8% europeo y 
7% africano. Estas cifras si efectivamente fuesen 
correctas indicarían que los cambios genéticos 
más importantes ocurrieron como consecuencia 
del aumento de inmigrantes europeos, que con el 
devenir del tiempo igualaron el aporte americano.
Las regiones donde se observan mayores 
aportes ancestrales americano están ubicadas 
en las zonas extremas. Cabe recordar que son 
los aymarás del norte y pehuenches del sur las 
poblaciones originarias con menor porcentaje de 
Tabla 4. Distribución de las muestras con 1 y 2 apellidos aymaras, según índice de mezcla  
americano, europeo y africano
 
n apellidos aymarás
 
n
 
Americano
Promedio de mezcla
Europeo
 
Africano
1 19 68,33% ± 16,79% 28,62% ± 17,29% 3,05% ± 6,97%
2   5 99,68% ±   0,49% 0,29% ±   0,49% 0% ± 0,00%
total 24    
Tabla 5. Distribución de los índices de mezcla americana, europea y africana de las muestras  
con 1 y 2 apellidos mapuches
 
n apellidos mapuches
 
n
 
Americano
Promedio
Europeo
 
Africano
1 31 58,64% ± 6,70% 38,53% ± 7,90% 2,83% ± 3,45%
2 13 78,45% ± 5,46% 19,90% ± 5,71% 1,66% ± 1,87%
total 44    
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mezcla europea8. También los centros urbanos 
más pequeños, debido a que se encuentran en 
zonas más aisladas geográficamente, presentan 
valores de mezcla americana más alta que las gran-
des urbes26. Este patrón concuerda con los datos 
demográficos que indican que la expansión de las 
grandes ciudades de América Latina a menudo se 
ha visto impulsada por la inmigración regional 
además del crecimiento interno27.
Las Regiones de Valparaíso, O´Higgins, 
Maule y la Región Metropolitana, ubicadas en 
la zona central aparecen con un aporte europeo 
más importante debido posiblemente a que los 
centros urbanos más importantes atrajeron un 
número mayor de inmigrantes26. De acuerdo a 
cifras oficiales, durante el período 1850-1950, 
aproximadamente 100.000 europeos ingresaron 
a Chile, si bien un grupo importante se radicó en 
el sur, la mayoría lo hizo en la zona central del 
país28. Valparaíso se convirtió en un puerto estra-
tégico ubicado en las rutas navieras que cruzaban 
desde el Atlántico al Pacífico por el estrecho de 
Magallanes e inmigrantes alemanes, franceses, 
españoles, italianos y británicos, se avecindaron en 
la ciudad29. Cabe mencionar que a partir del año 
1878 comenzaron a llegar a esa Región inmigrantes 
croatas, aumentando en número hasta la segunda 
década del siglo XX y quizá superando los 3.000 
individuos, que habrían representado 10,5% de 
la población total de la Región en esa época30,31.
Es interesante comentar que si bien el aporte 
genético africano a la población chilena se ha 
mencionado en trabajos anteriores13,32,33, no ha 
sido motivo de mayor consideración. Aparente-
mente, debido a los altos precios en los que eran 
vendidos los esclavos, y en algunas regiones por 
la posibilidad de trasladar y encomendar a los 
pueblos originarios americanos34, en Chile la escla-
vitud fue una institución menos extendida que en 
otros países latinoamericanos. Además, debido a la 
discriminación que ha existido en Chile en contra 
de los individuos de origen africano desde tiem-
pos coloniales, se ha tendido a ignorar su aporte 
genético. También, en trabajos anteriores se ca-
racterizó a la población chilena con marcadores 
tradicionales y, salvo excepciones, no se consideró 
el componente africano de ésta. En este estudio, 
uno de cada dos individuos muestreados posee un 
aporte genético ancestral africano. Las Regiones de 
Arica-Parinacota, Tarapacá, Antofagasta, Valpa-
raíso y la Región Metropolitana manifiestan una 
tendencia a presentar promedios más altos que 
no alcanza significación estadística debido a los 
elevados valores de las desviaciones estándar. No 
obstante una correlación negativa, estadísticamen-
te significativa, sería consistente con el trazado de 
las rutas esclavistas utilizadas durante La Colonia. 
En efecto llegaban a Chile los esclavos africanos 
a través de dos rutas. La primera partía en Porto 
Bello, Panamá o Cartagena de Indias. Luego, eran 
vendidos en los mercados del Virreinato de Nueva 
España, Centroamérica y Perú. Los esclavos afri-
canos  llegaron a la zona norte de Chile para tra-
bajos agrícolas y para el servicio doméstico. Cabe 
mencionar que a finales del siglo XVII un contrato 
celebrado entre el Consejo de Indias y la Compañía 
Real de Guinea trajo a América 30.000 esclavos 
africanos correspondiendo 12.000 al Perú35. La 
segunda ruta comenzaba en Buenos Aires. Luego 
de atravesar Argentina, los esclavos ingresaban 
por vía terrestre al país, cruzando la Cordillera de 
Los Andes por el paso fronterizo de Cuyo, Men-
doza, hasta llegar al Valle de Aconcagua, para ser 
vendidos en Santiago y Valparaíso. Los promedio 
de genes africanos estimados para las Regiones de 
Valparaíso y Metropolitana son de 4,26% y 4,53% 
respectivamente. Estos últimos promedios si bien 
no difieren estadísticamente de cero, coinciden 
con la frecuencia obtenida en un trabajo previo32 
donde se estimaron las frecuencias génicas con 
base en el sistema Duffy en una población de 
Santiago, obteniéndose 4,37% de mezcla. Cabe 
mencionar que la frecuencia génica del alelo Fy(-) 
es muy alta en poblaciones de origen africano, en 
cambio, su frecuencia es baja en poblaciones de 
Europa y Asia resultando ser un buen marcador 
genético para estimar mezcla africana.
Es importante destacar que al analizar la dis-
tribución de la muestra con base en la presencia 
de apellidos aymarás y mapuches, se observa 
un promedio más alto de genes americanos, en 
relación al promedio general, en quienes los po-
seen. Esta tendencia se acentúa marcadamente en 
quienes tienen dos apellidos aymarás o mapuches 
confirmando  la utilidad, como una primera apro-
ximación, de la procedencia de los apellidos para 
determinar el origen genético36,37.
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